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1 例 成 人 罕见 法 布 里 病 患 者 的 护理 


余 卫 卫 , 于 玲玲 , 陈 婷 
(东南 大 学 附属 中 大 医院 肾 内 科 , 江苏 南京 , 210009) 


摘要 : 本 文 总 结 1 例 成 人 罕见 法 布 里 病 (FD ) 患 者 的 护理 
疗 过 程 中 的 用 药 护理 发热 疼痛 护理 .防止 意外 伤害 .症状 管理 ,饮食 指导 以 及 患者 及 家 属 的 心理 护理 。 


经验 。 护 理 要 点 包括 :做 好 注射 用 阿 加 糖 酶 6 静脉 治 
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Nursing of an adult patient with Fabry disease 
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ABSTRACT: This paper summarized the nursing interventions for an adult patient with Fabry dis- 


ease. Key issues of nursing included medication care during intravenous therapy of Agalsidase Be- 


ta, pain and fever control, prevention of unintentional injury, symptom management, dietary 


guideline and psychological care of patient and family members. 


KEY WORDS: rare diseases; Fabry disease; pain; allergic reaction; shock; psychological care 


法 布 里 病 (FD ) 是 一 种 由 a- 半 乳糖 背 酶 A 基 
因 突 变 引 起 的 全 族 性 .多 连 锁 .多 系统 、 进 行 性 深 
酶 体 储存 障碍 , 需 用 酶 蔡 代 疗法 (ERT) 进 行 治疗 
的 罕见 病 一 ,发 病 年 龄 多 在 儿童 和 青少年 期 ,由 
于 缺乏 特异 性 临床 表现 , 常 被 误诊 ”。 目 前 FD 的 
确切 发 病 率 尚 不 清楚 ,有 报道 其 在 普通 人 群 中 患 
病 率 1:100000”。ERT 是 FD 的 特异 性 替代 治疗 ， 
其 原理 是 利用 基因 重组 技术 体外 合成 a-Gal A， 
蔡 代 体 内 缺陷 的 酶 ,以 减少 患者 细胞 内 GL3 的 沉 
让 ,有 效 减轻 患者 肢 端 神经 性 疼痛 、 组 解 骨 肠 道 不 
适 症 状 , 改 善心 肌 肥厚 ,稳定 肾脏 功能 ,从 而 有 效 
改善 患者 的 生活 质量 和 预后 。 目 前 ERT 药 物 
包括 阿 加 糖 酶 6 和 阿 加 糖 酶 w, 注 射 用 阿 加 糖 酶 B 
在 国外 已 经 有 17 年 的 使 用 经 验 , 国 内 2019 年 12 
月 20 日 上 市 ,是 国内 首 个 用 于 治疗 FD 的 药物 ”。 
东南 大 学 附属 中 大 医院 肾 内 科 是 成 人 FD 诊治 中 
心 ,科室 于 2021 年 收治 1 例 在 输 注 注射 用 阿 加 糖 
酶 8B 过程 中 突 发 过 敏 性 休克 的 成 人 FD 患者 ,经 过 
多 学 科 协 作 的 急救 治疗 及 护理 ,患者 顺利 出 院 , 现 
将 护理 体会 报告 如 下 。 


1 临床 资料 

患者 男性 ,32 岁 ,20 年 前 患者 出 现 间 其 性 手 
指 脚 趾 疼痛 ,疼痛 性 质 为 烧灼 感 ,活动 后 及 气温 增 
高 时 疼痛 加 剧 ,未 予以 特殊 处 理 , 仅 以 去 痛 片 对 症 
口服 。4 年 前 开始 出 现 双 下 肢 水 肿 , 伴 乏力 、 纳 
差 , 伴 尿 泡沫 增多 ,诊断 考虑 为 “肾病 综合 征 ”, 未 
予 特 殊 检 查 。2021 年 5 月 余 前 因 脑 梗死 住院 , 患 
者 嘴 层 肥厚 ,无 汗 , 从 初中 开始 出 现 视力 下 降 , 发 
作 性 双 下 上 肢 痛 无 法 行走 ,蛋白 尿 ,考虑 为 FD 可 能 
性 高 ,完善 基因 检测 后 确诊 。 入 院 查 体 : 体 温 
36. 0TC ,脉搏 70 次 /min, 呼 吸 18 次 /min, 血压 97/ 
62 mm Hg, 身 高 158cm, 体 质量 49Kg, 体 质量 指数 
(BMI)19. 63 Kg/m”。 患 者 消瘦 体型 ,身材 矮小 ， 
踏 员 步 态 面部 及 腹部 皮肤 可 见 毛细 血管 扩张 , 皮 
肤 散 在 色素 沉着 ,上 腿 瞪 浮肿 ,嘴唇 肥厚 ,左下 肢 轻 
度 凸 陷 性 水 肿 , 右 侧 肢 肌 力 5 级 . 肌 张 力 正 常 , 左 
侧 上 下 上 肢体 肌 力 3+ 级 ,行走 缓慢 易 跌 倒 。 肺 功能 
检查 : 极 重度 混合 性 通气 功能 障碍 ,弥散 功能 轻 度 
下 降 , 气 道 阻力 增加 ,考虑 FD 累积 肺 部 。 有 眼科 会 
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诊 ,视力 : 右 眼 1.0, 左 眼 0. 8; 根 据 眼 科 检 查 , 患 者 
暂 无 腿 部 器 质 性 病变 。24 h 尿 蛋白 定量 : 尿 和 蛋白 
0. 832g/24h。 心 胜 MRI 平 扫 + 增 强 示 :左右 室 心肌 
普遍 不 均匀 增 厚 伴 Tl1 值 减低 。 心 脏 彩 超 示 : 左 室 
壁 不 匀称 增 厚 ,肥厚 型 心肌 病 待 排 , 左 室 舒 张 功 能 
减低 。 肾 脏 功能 检查 : 左 吧 血 流 灌注 尚 可 , 右 肾 血 
流 灌注 稍 低 , 双 肾 功能 轻 度 受 损 。 双 肾 GFR: 
77. 67mL/Amin。 头 颅 MR 平 扫 + 头 颈 部 MRA 示 : 
Q 右 侧 额 项 显 叶 软化 灶 形 成 伴 胶 质 增生 ;@ 右 侧 
大 脑 中 动脉 M1 段 稍 细 , 远 端 分 支 稍 稀 芍 。 家 族 
史 : 其 母亲 、 双 胞 胎 女 儿 均 确诊 为 FD。 诊断 :FD， 
累计 多 个 器 官 。 

入 院 后 请 相关 科室 协助 会 诊 ,给 予 患者 改善 
心肌 微 循环 ,营养 心肌 , 抗 聚 、 降 脂 、 护 肾 .止痛 等 
治疗 。 患 者 出 院 后 继续 药物 治疗 ,定期 复诊 。 


2 护理 


2.1 药物 治疗 的 护理 

ERT 是 目前 FD 的 主要 特异 性 治疗 方法 。 
ERT 已 被 证 实 可 明显 改善 FD 患者 生活 质量 和 各 
器 官 功能 ”, 甚 至 有 人 研究 ”证 实 ERT 可 逆转 心肌 
病变 。 注 射 用 阿 加 糖 酶 B 为 冻 干 粉 , 需 在 2~ 8 忆 
冰箱 中 保存 ,使 用 时 需要 经 过 复 温 .稀释 、 输 注 等 
步 又 。 用 药 注 意 事 项 :中 输 注 时 需 使 用 低 和 蛋白 结 
合 过 滤器 (0. 2pm) 的 输液 管 ,以 此 去 除 蛋 白 颗粒 ， 
从 而 减少 注射 用 阿 加 糖 酶 B 活 性 的 丢失 ;@) 使 用 
静脉 输液 泵 控制 速度 ,初始 输 注 速率 <0. 25 mg/ 
min(15 mg/h) ,以 最 大 限度 地 减少 输液 相关 反应 
的 发 生 。 患 者 输 注 8 次 后 ,在 能 够 耐 受 的 情况 下 
可 在 后 续 每 次 输 注 中 提高 3~5 mg/h, 但 最 少 完成 
时 间 不 得 少 于 90 min;(@ 注 射 用 阿 加 糖 酶 B 常见 
的 不 良 反应 包括 寒战 .发热 .寒冷 感 .恶心 .呕吐 、 
头痛 和 感觉 异常 ,过敏 性 休克 是 其 最 严重 的 不 良 
反应 。 因 此 用 药 前 30 min 使 用 地 塞 米 松 静 脉 注 
射 预防 过 敏 , 备 好 药物 过 敏 急救 箱 , 急 救 箱 内 包 
括 : 抗 组 胺 药 盐酸 肾上腺 素 、 退 热 药 及 氧气 等 急 
救 物品 。 

患者 于 2021 年 8 月 30 日 开始 接受 法 布 赞 60 
mg 静脉 滴 注 治疗 ,每 2 周 1 次 。11 月 16 日 患者 在 
行 第 7 次 法 布 上 赞 输 注 过 程 中 出 现 寒 战 , 伴 高 热 , 体 
温 高 达 40.3 人 ,四 上 肢 持 续 不 自主 拌 动 ,立即 停 用 
法 布 赞 , 予 地 塞 米 松 静 推 、 异 丙 嗪 肌 注 抗 过 敏 , 甲 
泼 尼 龙 .多 索 茶 碱 静 滴 解 痉 , 给 予 吸 氧 , 心 电 监护 ， 
散 利 痛 口 服 止痛 降温 ,立即 请 神经 内 科 会 诊 ,给 予 
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地 西洋 5 mg 静脉 推 注 ,患者 全 身 不 自主 拌 动 症状 
好 转 。 临 床上 ,患者 在 使 用 药物 过 程 中 随 着 药物 
使 用 的 次 数 增多 ,医护 及 患者 可 能 忽视 药物 的 不 
良 反应 ,导致 警惕 性 下 降 。 因 此 ,该 药物 在 使 用 过 
程 中 要 加 强 观 察 , 采 用 心 电 监 护 监测 生命 体征 , 床 
边 备 急救 箱 ,全 程 监测 ,做 好 急救 准备 。 
2.2 发 热 疼痛 护理 

患者 存在 间 欣 性 手指 脚趾 疼痛 ,疼痛 性 质 为 
烧灼 感 ,活动 后 及 气温 增高 时 疼痛 加 剧 。 患 者 用 
药 后 发 生 过 敏 , 体 温 升 高 达 40. 3 人, 全身 疼痛 加 
剧 , 晨 典 缩 体位 ,痛苦 表情 ,疼痛 NRS 评 分 8 分 , 立 
即 遵 医嘱 给 予 散 利 痛 降温 止痛 治疗 ,40 min 后 患 
者 体温 降 至 36. 0 ,疼痛 明显 缓解 ,疼痛 NRS 评 
分 2 分 。FD 患者 的 疼痛 通常 为 神经 痛 , 针 对 此 采 
取 以 下 护理 措施 :中 制订 三 线 止 痛 药 物 治 疗 方案 ， 
一 线 治疗 药物 : 抗 尺 厥 药物 (如 : 卡 马 西平 .加 巴 喷 
丁 . 普 瑞 巴 林 等 )。 三 环 类 抗 抑郁 药 .5- 凑 色 胺 /去 
甲 肾上腺 素 再 摄取 抑制 剂 (SNRI) 类 药物 (如 度 洛 
西 汀 、 文 拉 法 辛 ) ;二线 治疗 药物 :利多 卡 因 贴 片 、 
曲 马 多 等 ;三 线 治疗 药物 :阿片 类 药物 ""。@) 每 班 
使 用 数字 式 疼痛 评分 尺 对 患者 进行 疼痛 评估 , 记 
录 疼 痛 持 续 时 间 、 部 位 \ 程 度 、 特 征 等 。@) 遵 医嘱 
使 用 止痛 药 , 用 药 后 及 时 评价 止痛 效果 ,观察 药物 
作用 及 不 良 反应 ,做 好 记录 。@ 由 发 作 时 予以 局 部 
降温 ,用 冷水 湿 甫 疼痛 部 位 以 减轻 疼痛 。@@ 指 导 
患者 看 电视 听 音 乐 .和 亲近 的 人 聊天 以 转移 注意 
力 。@ 改 变 生活 方式 ,避免 引起 或 加 剧 疼痛 的 
2.3” 防 跌倒 等 意外 事件 

该 患者 为 脑 梗死 预后 左 侧 肢体 偏瘫 , 左 侧 上 
下 肢体 肌 力 3+ 级 , 右 侧 肢 肌 力 5 级 ,行走 缓慢 , 伴 
跨行 , 易 出 现 跌倒 等 意外 。 护 理 人 员 指 导 患 者 臣 
床 休 息 ,减少 下 床 活动 ,活动 时 要 求 其 有 家 属 陪护 
在 侧 , 必 要 时 可 使 用 助 行 器 ,重视 跌倒 后 的 危害 ， 
提高 患者 及 家 属 防 跌倒 意识 ,加 强 安全 宣教 。 
2.4 ”症状 护理 

患者 存在 极 重度 混合 性 通气 功能 障碍 ,心脏 
功能 下 降 。 患 者 活动 后 有 明显 的 胸闷 气喘 .呼吸 
困难 症状 , 遵 医嘱 给 予 氧气 吸入 ,支气管 扩张 药物 
雾 化 吸入 治疗 ,缓解 气 道 阻力 ,改善 患者 呼吸 困难 
症状 。 护 理 人 员 加 强 药物 相关 不 良 反 应 的 观察 ， 
如 有 无 心慌 . 手 拌 等 。 雾 化 后 协助 汶 口 ,减少 药物 
在 咽喉 部 的 沉积 ,减轻 不 良 反 应 。 护 理 人 员 指 导 
患者 行 呼吸 功能 锯 炼 一 缩 层 腹 式 呼吸 ,以 改善 患 
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者 肺 功能 情况 ,同时 遵 医嘱 给 予 药 物 营养 心肌 治 
疗 ,观察 患者 心率 心律 等 变化 。 
2.5 饮食 护理 

患者 体型 偏 瘦 且 进食 差 , 需 加 强 营 养 。 住 院 
期 间 科室 医生 和 营养 师 根 据 患 者 的 身高 ,体质 量 、 
喜 食 的 口味 制订 个 体 化 的 食谱 ,少食 多 餐 。 该 患 
者 存在 心 功能 下 降 和 尿 蛋 白 轻 度 增高 症状 ,予以 
低 盐 . 低 脂 、 低 热量. 优质 蛋白 等 有 益 于 心脏 健康 
的 饮食 ,避免 含 钠 量 高 的 调味 料 以 及 冰冷 .辛辣 、 
油腻 、 刺 激 ,海鲜 类 等 食物 。 每 日 追踪 监督 患者 饮 
食 落 实情 况 。 
2.6 心理 护理 

FD 可 终身 存在 且 会 侵犯 全 身 多 个 系统 '"。 
该 患者 反复 疼痛 20 年 , 且 出 现 肺 心 脏 、 肾 脏 多 个 
器 官 的 损伤 ,病程 长 ,病情 重 , 且 存在 家 族 遗 传 , 串 
者 心理 压力 大 、 情 绪 敏 感 低落 ,存在 焦虑 、 抑 郁 等 
负 性 情绪 。 针 对 上 述 情况 ,采取 以 下 措施 :Q@ 告 知 
目前 罕见 病 医 保 新 政策 ,积极 帮助 其 联系 相关 人 
员 ,科室 开通 绿色 通道 ,为 FD 患 者 的 用 药 提供 方 
便 。@) 全 面 梳理 FD 相关 知识 ,针对 患者 的 需求 
给 予 健康 教育 ,分 享 成 功 病 患 的 故事 ,增加 患者 及 
家 属 对 疾病 治疗 的 信心 。@ 责 任 护士 采用 焦点 解 
决 模式 的 心理 护理 "号 ,遵循 描述 问题 .构建 具体 可 
行 的 目标 .探查 例外 、 给 予 反馈 .评价 进步 的 步 又 
与 患者 及 家 属 沟通 交流 ,引导 患者 发 挥 自身 的 淤 
能 和 优势 ,与 患者 共同 构建 护理 目标 和 措施 ,进而 
达到 患者 自己 期 望 的 效果 。 亿 鼓励 患者 及 家 属 表 
达 内 心 真实 感受 及 需求 ,帮助 其 解决 力所能及 的 
事 ,给 予 其 温暖 及 关爱 。@ 与 患者 一 起 寻找 患者 
的 爱好 ,鼓励 其 做 一 些 自己 喜欢 的 事情 ,该 患者 喜 
欢 看 小 说 ,可 为 其 挑选 小 说 供 其 阅读 。@ 给 予 并 
接纳 患者 表达 负 性 情绪 的 权力 ,以 改善 其 焦虑 抑 
郁 症状 。@ 了 解 患者 家 庭 经 济 条 件 ,协助 其 寻求 
社会 的 支持 和 帮助 。@ 告 知 家 属 在 治疗 期 间 可 能 
出 现 的 并 发 症 及 不 良 反应 ,使 家 属 对 治疗 有 积极 
正 向 的 心理 反应 。@ 提 供 遗 传 咨询 ,为 其 开通 FD 
免费 筛 查 通道 ,针对 FD 遗传 问题 ,鼓励 其 进行 遗 
传 学 咨询 .辅助 生殖 技术 和 决策 讨论 。 
2.7 随访 

FD 是 一 种 先天 性 终生 性 疾病 ,目前 定期 按 
时 进行 ERT 治疗 是 控制 FD 病情 发 展 的 关键 ， 
此 定期 监测 及 随访 尤为 重要 。 科 室 组 建 FD 
队 , 定 期 与 患者 联系 ,督促 患者 遵 医嘱 随访 ,同时 
建立 外 院 随访 制度 ,随时 了 解 患者 在 院外 的 病情 


发 展 情况 ,做 好 随访 记录 。 
3 讨论 


FD 为 临床 罕见 病 , 可 累及 人 体 各 器 官 ,引起 
一 系列 脏 器 病变 本 病例 因 早 期 未 引起 重视 ,已 累 
及 包括 心脏 、 肺 ,肾脏 等 多 个 器 官 ,病情 较 重 ,治疗 
难度 大 ,护理 工作 复杂 。 阿 加 糖 酶 B 使 用 过 程 中 
可 能 出 现 严重 的 药物 过 敏 反应 ,因此 ,在 用 药 过 程 
中 需要 加 强 对 患者 病情 的 观察 ,同时 做 好 急救 准 
备 , 以 保证 用 药 的 安全 。 此 外 ,护理 人 员 需 要 针对 
患者 的 症状 、 风 险 因素 进行 控制 和 管理 , 辅 以 个 体 
化 的 营养 和 饮食 指导 ,给 予 积极 的 心理 支持 ,提供 
遗传 咨询 ,帮助 患者 及 家 属 正确 认识 疾病 ,为 后 续 
的 治疗 提供 良好 的 基础 。 

利益 冲突 声明 :作者 声明 本 文 无 利益 冲突 。 
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